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 ﻓﺼﻞ اول :
 ﻣﻘﺪﻣﻪ و ﺑﯿﺎن ﻣﺴﺌﻠﻪ  1-1
ﺎد ﻧﺪه ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ اﯾﺠزﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻫﺎ ﮔﺮوه ﻫﺘﺮوژﻧﯽ از آﻧﻤﯽ ﻫﺎي ارﺛﯽ ﻫﺴﺘﻨﺪ ﮐﻪ ﺑﻪ ﺧﺎﻃﺮ ﻣﻮﺗﺎﺳﯿﻮن در ژﻧﻬﺎي ﺳﺎ
ﯽ ﻣ ﺎﺳﯿﻮن ﻫﺎي ژﻧﯽ ﺧﯿﻠﯽ ﺷﺪﯾﺪ  ﻧﺎدرﺗﺮﻣﻮﺗﺎﺳﯿﻮﻧﻬﺎي ژﻧﯽ ﺿﻌﯿﻒ ﺗﺮ ﺷﺎﯾﻌﺘﺮ و اﻧﻮاع ﻣﻮﺗﻣﯽ ﺷﻮﻧﺪ. اﻧﻮاع 
وﺟﻮد دارد ﮐﻪ از ﻧﻈﺮ ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﺷﺪﯾﺪﺗﺮ از ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯿﻨﻮر اﻣﺎ در ﺑﯿﻦ اﯾﻦ ﮔﺮوه ﻃﯿﻒ وﺳﯿﻌﯽ از ﺑﯿﻤﺎران  (1)ﺑﺎﺷﻨﺪ.
 (2ﻔﺘﻪ ﻣﯽ ﺷﻮد. )ﺑﻮده وﻟﯽ ﺷﺪت ﮐﻢ ﺧﻮﻧﯽ آﻧﺎن ﺑﻪ اﻧﺪازه ﻣﺎژور ﻧﯿﺴﺖ ﮐﻪ ﺑﻪ آﻧﻬﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾﺎ ﮔ
ﮔﺮم ﺑﺮ دﺳﯽ ﻟﯿﺘﺮ  01ﺗﺎ  6اﻣﺮوز اﮐﺜﺮ ﻣﺘﺨﺼﺼﺎن ﻣﻌﺘﻘﺪﻧﺪ ﺗﻨﻬﺎ ﮔﺮوﻫﯽ از ﺑﯿﻤﺎران ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﮐﻪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﺑﯿﻦ 
 را دارﻧﺪ. ﺑﺮﺧﻮردار ﺑﻮده و ﺑﻪ ﺳﻦ ﺑﻠﻮغ ﻣﯽ رﺳﻨﺪ ﺗﻌﺮﯾﻒ واﻗﻌﯽ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾﺎ 
ﻟﯿﺘﺮ را ﻣﯿﺘﻮان ﯾﺎﻓﺖ ﮐﻪ ﮔﺎﻫﯽ ﺗﺎ ﺳﻦ ﮔﺮم ﺑﺮ دﺳﯽ  01ﺮﭼﻪ ﻣﻮاردي از ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾﺎ ﺑﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﺑﺎﻻي ﮔ
 (2ﺑﻠﻮغ ﻧﯿﺰ ﺗﺸﺨﯿﺺ داده ﻧﻤﯽ ﺷﻮﻧﺪ اﻣﺎ اﯾﻦ ﮔﺮوه ﻣﻮارد ﻧﺎدر را ﺷﺎﻣﻞ ﻣﯽ ﺷﻮﻧﺪ. )
ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻫﺎ ﻋﻮارض ﻣﺘﻌﺪدي دارﻧﺪ از ﺟﻤﻠﻪ اﯾﻦ ﻋﻮارض اﻓﺰاﯾﺶ ﻓﺸﺎر ﺧﻮن رﯾﻮي ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ ﮐﻪ ﻋﻠﻞ آن در 
ﻪ، ﻣﻨﺎﻃﻖ ﺧﻮﻧﺴﺎز ﺧﺎرج ﻣﻐﺰ اﺳﺘﺨﻮان و ﺑﯿﻤﺎران ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾﺎ ﻫﻤﻮﺳﯿﺪروز رﯾﻮي، ﺷﮑﻞ ﺧﺎص ﻗﻔﺴﻪ ﺳﯿﻨ
 (3اﻓﺰاﯾﺶ وﺿﻌﯿﺖ ﻟﺨﺘﻪ ﺳﺎزي ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ. )
و اﻓﺰاﯾﺶ اﻧﻌﻘﺎد ﭘﺬﯾﺮي در ﺑﯿﻤﺎران ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾﺎ ﺑﯿﺸﺘﺮ ﻣﯽ از آﻧﺠﺎﯾﯽ ﮐﻪ ﺧﻮﻧﺴﺎزي ﺧﺎرج ﻣﻐﺰ اﺳﺘﺨﻮان 
 (4- 7ﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎران ﺑﺎﻻﺳﺖ.)ﺑﺎﺷﺪ اﺣﺘﻤﺎل ﺑﺎﻻﺑﻮدن ﻓﺸﺎر ﺧﻮن رﯾﻮي در ا
